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のような民間病院が今後がんゲノム医療を適切に国民に提供していくため，2019 年 3 月現在のが
んゲノム診療体制の現況を把握し，その課題について検討した．







































がんにおける EGFR 遺伝子変異・ALK 融合遺伝
2がんゲノム医療




























の施策として 2019 年度中に NGS によるがん遺伝
子パネル検査を保険医療で実施する予定である

































　現時点（2019 年 3 月現在）で，製造販売承認




ル（Foundation Medicine, Inc.； 米 国 ）（ 以 下
F1），オンコマイン Dx Targrt Test マルチ CDx
システム（サーモフィッシャーサイエンティ
フィック ジャパングループ；東京都港区）（以下
オンコマイン Dx）の 3 種類があるが，それぞれ
厚生労働省中央社会保険医療協議会の保険収載で
どのような使い分けになるのかは現時点では不明





組 織 の ホ ル マ リ ン 固 定 パ ラ フ ィ ン 包 埋 検 体








承認（EGFR, ALK 融合遺伝子，　BRAF V600E/





















































の バ リ ア ン ト 評 価 に は NCBI（The National 
表 1　がんゲノム医療中核拠点病院のあり方 























Center for Biotechnology Information）のデータ
ベ ー ス で あ る ClinVar（https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/clinvar/），OMIM（Online Mendelian 
Inheritance in Man）（omim.org/）など，また，
が ん ゲ ノ ム バ リ ア ン ト の 評 価 に は COSMIC
（Catalogue Of Somatic Mutations In Cancer）
（https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic#）， 日 本 人













Cancer Genomics and Advanced Therapeutics: 













































































が行った，TOP-GEAR（Trial of Onco-Panel for 




































































































先 進 医 療 の 計 画 変 更

































































　 対 応 す べ き 遺 伝 子 リ ス ト と し て American 
College of Medical Genetics and Genomics 










～ 60 倍高い 21） 遺伝性乳がん卵巣がん症候群
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